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_Discussão 
A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 
A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-
centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).
Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.
Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 
_Objetivo
É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 
_Material e métodos
São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:
1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 
2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 
3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.
São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).
Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).
A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:
Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos
A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).
_Resultados
Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.
O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 
Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.
_Resumo
Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 
_Abstract
An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 
health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.
_Introdução
A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 
Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 
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formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).
A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 
De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 
Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 
_Conclusão 
Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
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_Doenças genéticas e cromossómicas
_Discussão 
A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 
A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-
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centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).
Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.
Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 
_Objetivo
É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 
_Material e métodos
São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:
1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 
2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 
3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.
São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).
Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).
A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:
Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos
A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).
_Resultados
Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.
O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 
Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.
_Resumo
Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 
_Abstract
An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 
health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.
_Introdução
A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 
Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 
formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).
A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 
De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 
Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 
_Conclusão 
Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
real idade nacional. 
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_Discussão 
A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 
A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-
Em 55 (20,7%) casos de recém-nascidos com síndrome de 
Down, os progenitores recusaram realizar exames invasivos 
que fariam o diagnóstico durante a gravidez. A evolução desta 
recusa ao longo dos anos encontra-se descrita no gráfico 2. 
Verif ica-se uma variação da proporção de recusas, contudo 
observa-se que em 4 dos 7 anos em análise, esta recusa foi 
superior a 20%.
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centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).
Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.
Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 
_Objetivo
É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 
_Material e métodos
São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:
1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 
2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 
3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.
São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).
Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).
A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:
Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos
A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).
_Resultados
Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.
O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 
Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.
_Resumo
Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 
_Abstract
An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 
health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.
_Introdução
A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 
Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 
Gráfico 1: Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vivos com síndrome de Down, de acordo com 
idade materna na altura do parto, observada nos casos reportados ao Registo Nacional de 

























Gráfico 2: Evolução da proporção de recusas em realizar exames invasivos de entre 
os nados-vivos com síndrome de Down, observada nos casos reportados 
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formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).
A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 
De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 
Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 
_Conclusão 
Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
real idade nacional. 
Tota l nados-v ivos Idade materna <35 Idada materna ≥35 anos
Linear ( Idade materna <35) Linear ( Idade materna ≥35) Linear (Tota l  de nados-v ivos)  
L inear  (Recusa de exames invas ivos)  Recusa de exames invas ivos 
_Discussão 
A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 
A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-
centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).
Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.
Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 
_Objetivo
É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 
_Material e métodos
São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:
1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 
2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 
3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.
São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).
Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).
A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:
Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos
A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).
_Resultados
Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.
O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 
Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.
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_Resumo
Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 
_Abstract
An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 
health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.
_Introdução
A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 
Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 
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formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).
A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 
De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 
Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 
_Conclusão 
Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
real idade nacional. 
